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RESUMO

Objetivo: Caracterizar o desempenho nos aspectos cognitivo, per-
ceptivo-motor, comportamental e lingiiistico de nove individuos, sete
do género feminino e dois do género masculino, com sinais clinicos
da sindrome de Sotos (SS) e faixa etaria entre seis a dezoito anos.

Métodos: A avaliagdo foi realizada por meio da escala Wechsler
de inteligéncia, do teste viso-motor Bender, de um protocolo para
avaliagdo de comportamento e avaliacao fonoaudioldgica.

Resultados: Os resultados mostraram QI execu¢ao mais com-
prometido em cinco casos ¢ QI verbal em quatro, pela auséncia ou
ininteligibilidade de fala; acometimento das praxias viso-motoras e
viso-construtivas, da organizacdo viso-espacial no plano gréfico, dos
processos atencionais e alteragdes de linguagem nos aspectos sinta-
tico, semantico, fonologico e pragmatico, memoria auditiva e visual.

Conclusao: Importantes alteracdes neuropsicologicas podem fa-
zer parte do fenotipo da SS e, desta forma, a divulgacdo dos achados
desta sindrome pode contribuir para entender as dificuldades en-
contradas em individuos com crescimento excessivo diagnosticadas
com esta condigao.

Palavras-chave: Macrossomia. Sindrome de Sotos. Habilidades neuropsico-
lingtiisticas. Comportamento.
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ABSTRACT

Objective: Caracterize the intelectual, perceptive-motor, language/
learning performance and behavior of nine subjects, six female and
two male, with Sotos syndrome at six-eighteen years old.

Methods: Data collection included Wechsler Inteligence Scale,
Bender test, behavior protocol and speech/language assessement.
Results: Results showed the non-verbal IQ was the most
compromising among the five, and in four of the cases, it was not
possible to obtain a verbal 10 due to the absence or unintelligibility
of speech, deficits relative to the visual-motor, visual-constructive,
visual-space organization on the graphic plane attention process,
language (syntactical, semantic, phonologic, and pragmatic aspects),
visual memory and hearing praxes.

Conclusions: Important neuropsychological alterations can be part
of §S phenotype and, in such a way the spreading of the findings of
this syndrome can contribute to understand the difficulties found in
patients with overgrowth syndrome.

Key-words: Macrosomic syndromes. Sotos' syndrome.
Neuropsycholinguistics abilities. Behavior.

INTRODUCAO

A macrossomia ¢ conceituada tradicionalmente como desvio
positivo dos padrdes de crescimento normal muitas vezes acompa-
nhada de volume corporeo elevado, verificado por meio de valores
excessivos de peso, que pode ser uma variante normal determina-
da poligeneticamente. Nas macrossomias patoldgicas, o excesso de
crescimento ¢, usualmente, de instalagdo pré-natal, e do tipo pri-
mario. O excesso de crescimento pds-natal ¢ geralmente do tipo
secundario e envolve fator mediado, como por exemplo, a produgao
hormonal. O excesso de crescimento pré-natal do tipo secundario
¢ raro em termos numeéricos, sendo a macrossomia diabética um
exemplo classico (MORETTI-FERREIRA, 1995).

Na area da Obstetricia e Pediatria, maior atengdo tem sido dire-
cionada para o retardo do crescimento pré e pds-natal e as sindromes
associadas. Os fatores genéticos, as mutacgdes e as delecdes que reper-
cutem no crescimento de maneira negativa, sio muito mais comuns na
promogao das macrossomias, as quais, portanto, possuem incidéncia
populacional bem mais baixa que as sindromes genéticas com defici-
éncia de crescimento (LUBCHENCO, 1984). Entretanto, a mortalidade
e morbidez dos recém-nascidos aumentam em ambos os grupos sendo,
portanto, o peso uma variavel relevante a ser observada nestes grupos.
(VEIGAS; MORAES, 1996).
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Algumas sindromes macrossomicas (SM) foram descritas nas ul-
timas décadas e outras ainda permanecem indefinidas. Estas sindro-
mes como grupo, apresentam expressividade varidvel, onde a ma-
crossomia geralmente estd presente ao nascimento e persiste na vida
pos-natal; o peso tem se mostrado tdo importante quanto a estatura;
muitas apresentam-se associadas a anomalias fisicas; a deficiéncia
mental ¢ uma caracteristica freqiientemente descrita, e algumas es-
tdo associadas a neoplasias (COHEN, 1981; 1982; 1989; MORRETI-
FERREIRA, 1988; COHEN et al., 2002).

Dentre as sindromes macrossdomicas que tiveram suas caracte-
risticas biologicas identificadas até a atualidade destacamos a Sin-
drome de Sotos (SS), a Sindrome de Weaver (SW), a Sindrome de
Beckwith-Wiedeman (SBW) e a Sindrome de Proteus (SP), a Sindro-
me de Bannayan-Rilley-Rulvacaba (SBRR), como mostra a tabela 1.

Tabela 1: Tipo de heranga, locus, gene e incidéncia das Sindromes Macrossomicas

SM Heranca Locus Gene Incidéncia
SS Autossdmica dominante 5935 NSD1 1:10.000
e casos isolados mutacao  npascimentos
SW Casos 5935 NSD1 Rara na
isolados mutacao  populagio
SBW Autossdmica dominante 11p15.5 1C 1:13.700
delegéo/dug)licagéo nascimentos
SP Casos 10923.3 PTEN Rara na
isolados 20% dos casos ~ Mutacao  populacdo
SBRR 10923.3 PTEN
mutagao

A Sindrome de Sotos (SS), alteragdo genética inicialmente deno-
minada de gigantismo cerebral, foi descrita por Sotos et al. (1964).
Estudos recentes (KUROTAKI et al., 2002; DOUGLAS et al., 2003),
demonstraram o envolvimento do gene NSDI1 (nuclear receptor SET-
domain-containing protein) na etiologia da SS que se expressa no teci-
do cerebral fetal e adulto, nos rins, musculos esqueléticos, bago, timo e
pulmdes. Supde-se que o seu papel na patogénese da SS seja como um
co-repressor de genes que promovem o crescimento (HUANG et al.,
1998). O fendtipo abrange sinais de macrosssomia, macrocefalia, fa-
cies peculiar, idade 6ssea avangada, hipotonia, atraso neuropsicomo-
tor e, até mesmo, neoplasias (MORETTI-FERREIRA, 1995; COHEN,
1998, 2002) e engloba problemas de linguagem no processamento ver-
bal, deficiéncia mental, ansiedade e hiperatividade (RUGGIERI; AR-
BERAS, 2003). Devido a grande variabilidade na expressao clinica,
programas personalizados de reabilitagdo para individuos com esta
condi¢do tém sido enfatizados (BATTAGLIA, 2003).

Nas primeiras descrigdes da SS, os disturbios de aprendizagem
foram referidos como sendo um achado comum. Investigagdes re-
centes mostraram que os escores de quociente intelectual poderiam

149



estar dentro da faixa média, coexistindo com padrdo desigual de ha-
bilidades cognitivas e desempenho escolar (BLOOM et al., 1993).

Caracteristicas de linguagem e da fala foram descritas em 16
criangas com diagndstico SS englobando distirbio de linguagem,
particularmente na modalidade expressiva, disturbio na producdo de
sons da fala e de voz, disfluéncia e padrao do comportamento intera-
tivo pragmatico (BALL et al., 2005).

A Sindrome de Weaver (SW) foi descrita em 1974 por Weaver et
al., em dois meninos nao aparentados, que apresentavam crescimen-
to e maturagdo Ossea acelerados, aparéncia craniofacial incomum,
choro rouco de tom grave e hipertonia. A aceleragdo do crescimento
tem origem pré-natal. Ao nascimento o peso e estatura estdo acima
da média esperada e, o crescimento excessivo continua na maioria
dos pacientes, evidenciando curva estatural paralela e superior ao
percentil 97 da curva normal de crescimento, e o ganho ponderal que
permanece acima do percentil 75 da curva normal. Esta condicao foi
atribuida ao apetite excessivo descrito pelos pacientes (GEMME et
al., 1980). Quando comparados, os dados de peso, perimetro cefalico
e altura, o perimetro cefélico ¢ o mais acelerado em termos de cres-
cimento (MAJEWSKI et al., 1981; MEINECKE et al., 1983).

As caracteristicas craniofaciais da SW englobam macrocefalia,
occipital achatado, fronte larga e alta, hipertelorismo ocular, filtro
nasal longo, micrognatismo, orelhas grandes e inclinacdo antimon-
goloide das fendas palpebrais, extremidades grandes, apresentando,
geralmente, polpas digitais salientes, camptodactilia, clinodactilia,
polegar alargado e pé torto (COHEN, 1989; OPTIZ et al., 1998).
A hipertonia também ¢ citada, seguindo-se a hipotonia (COHEN,
2003). O atraso no desenvolvimento neuropsicomotor foi relatado
por alguns estudos (MORRETI-FERREIRA, 1995; COHEN, 2002).
Este atraso pode ser expresso em nivel verbal e motor com QI dentro
da média a deficiente (COHEN, 2003).

A alteracdo cognitiva e o atraso no desenvolvimento neuropsi-
comotor podem diretamente com outros fatores interferentes (como
ambiente), determinar possiveis alteragdes no desenvolvimento da
linguagem, que ndo estdo descritos na literatura consultada.

A Sindrome de Beckwith-Wiedeman (SBW) ¢ uma sindrome ma-
crossOmica presente ao nascimento, com aumento de massa muscular e
visceromegalia. A triade de sinais dismorficos que caracterizam a SBW,
sdo onfalocele, macroglossia e gigantismo. Esta combinag@o de sinais
foi descrita por Wiedeman em 1964 e Beckwith em 1969, em trabalhos
independentes. (WIEDEMAN, 1964; THORBURN et al., 1970).

Exames histopatologicos demonstraram citomegalia em varios te-
cidos, o que pode estar diretamente associada a numerosas manifes-
tacdes da SBW (MONCRIEFF et al., 1970; KOSSEFF et al., 1976).
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A citomegalia das ilhotas de Langerhans poderia acarretar hiper-
funcdo, com hipersecrecdo de insulina, resultando em hipoglicemia.
A policitemia observada nesses pacientes pode ser uma manifesta-
¢do secundaria a hipoglicemia, a deficiéncia mental e os tremores
também podem ser resultantes desta condigdo (DAMMACCO et al.,
1975; KOSSEFF et al., 1976).

A macroglossia ¢ um sinal clinico freqliente na maioria dos ca-
sos que contribui de certa forma para o desenvolvimento de outras
anomalias como a fissura de palato, obstrucao respiratoria e dificul-
dades de degluticado (MORRETI-FERREIRA, 1995). Dentre as ca-
racteristicas craniofaciais, evidencia-se na SBW microcefalia com
abaulamento da regido occipital, hemangioma nas palpebras e linha
mediana da fronte, sutura metdpica saliente e fontanela ampla (IR-
VING, 1967, 1970; BOSE et al., 1985; LITZ et al., 1988).

A deficiéncia mental de grau variavel é freqlientemente descrita
nesta sindrome, especialmente nos casos commicrocefalia (COMBS
et al.,1966), no entanto, alguns estudos relataram inteligéncia dentro
dos padrdes normais. A literatura consultada ndo enfoca os dados
quanto ao desenvolvimento da linguagem destes individuos, ficando
restrita aos dados de entrevista e checklist.

A Sindrome de Proteus ¢ uma sindrome macrossomica e foi des-
crita por Wiedemann et al. (1983), tendo como uma das caracteris-
ticas mais evidentes, o crescimento excessivo de alguns digitos das
maos ou pés, acompanhado de hemi-hipertrofia do(s) membro(s)
afetado(s). Cohen (1993) caracterizou o fendtipo de individuos com
SP apresentando deficiéncia mental em alguns casos, convulsdes e
malformagoes cerebrais. Pode-se incluir ainda, macrocefalia ¢ ou-
tras anormalidades cranianas, tumores subcutaneos, hemangiomas,
dolicocefalia e face longa. Optiz, Cohen e Gilbert-Barness (2000)
descreveram individuos com SP com anomalias na retina, que in-
cluiam organizacdo difusa da retina com gliose nodular, anormali-
dades pigmentares, papiledema cronico e atrofia otica. Descreveram
também outros sinais clinicos como progressiva hiperostose do cra-
nio, da mandibula, da maxila e do canal auditivo, nevo epidérmico
e deficiéncia mental. Como em outros quadros sindromicos de ma-
crossomia, a deficiéncia mental vem sendo descrita pela literatura de
forma isolada, ou seja, sem conjun¢do com as possiveis alteragcdes
correlatas de linguagem e aprendizagem.

A Sindrome Bannayan-Rilley-Ruvalcalba foi descrita por Ban-
nayan (1971) que descreveu uma associagdo de lipomatose, angio-
matose e macrocefalia em uma menina, a qual desenvolveu com 1
ano de idade inimeros lipo-linfangio-hemangiomas nas regides da
nuca e axilas. Nasceu macrossdmica, vindo a falecer com 3 anos e
meio apds intervengdo cirurgica, de complicacdes pds-operatorias



de extirpagdo dos mesmos. Ruvulcaba et al. (1980) descreveram dois
pacientes com macrocefalia, deficiéncia mental, macrossomia ao
nascimento, aspecto similar a sindrome de Sotos, polipose intestinal
e pigmentacao atipica da glande e do corpo do pénis.

Como parte das manifestagcoes clinicas da SBRR encontramos
macrocefalia, multiplos lipomas, p6lipos harmartomosos intestinais,
malformacdes vasculares e pigmentacao da macula do pénis (LON-
GY etal., 1998 RUVULCABA et al. 1980). Os achados na literatura
enfocados quanto ao espectro desenvolvimental de individuos com
SBRR sao pouco explorados, sendo que dados referentes a linguagem
oral e escrita ndo sao descritos, o que de certa forma pode comprome-
ter a intervengao nas diversas areas interdisciplinares, como fonoau-
diologia, psicologia, terapia ocupacional. Na SBRR foram evidencia-
das desordens alélicas no gene PTEN, locus do cromossomo 10g23.3
(WAITE; ENG, 2002; ENG, 2003). Estas mutacdes podem revelar a
predisposi¢ao destes individuos para desenvolverem carcinomas.

A tabela 2 mostra os achados multisistémicos das referidas ma-
crossomias elaborado por Moretti-Ferreira.

Tabela 2 — Achados multisistémicos das Sindromes Macrossomicas

CARACTERISTICAS o T e

CRESCIMENTO

Peso aumentado ao nascimento 100,0 86,0 39,0 65,0

Crescimento xcessivo 100,0 95,5 33,0 -

Maturagdo ossea celerada 90,0 98,0 21,0 40,0

Assimetria membros - - - 100,0

Maos e pés grandes 88,0 - - -
CRANIO-FACIAIS

Macrocrania 100,0 + - -

Macrocefalia / Microcefalia - + 14,0 38,0

Dolicocefalia 91,0 - - -

Frontal proeminente 93,0 95,0 - -

Hipertelorismo ocular 91,5 100,0 - -

Fissuras palpebrais ¢/ inclinagdoanti-mongoloide | 81,5 +

Macroglossia - - 82,0 -

Macrognatismo 80,5 - - -

Palato alto e ogival 96,5 - - -

Erupcdo dentdria prematura 68,5 - - -
GERAL

Onfalocele - - 75,0 -

Unhas displasicas; alargamento metafises dos - 85,0 - -

0ss0s longos

Alteragoes de pele - 92,0 -
DESEMPENHO

Atraso desenvolvimento 84,0 95,0 - -

Controle motor fino prejudicado 98,5 -
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Observa-se que a macrossomia como sinal dentro do quadro das
SM pode ser detectada ao nascimento e, logo na primeira infancia
pelo atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e atraso de lingua-
gem, entre outros.

Em se tratando de desenvolvimento neuropsicomotor ¢ de lin-
guagem ¢ extremamente importante o seguimento por equipe multi-
disciplinar para o estabelecimento do diagnostico e de intervengdes
adequadas a sintomatologia do quadro quando presente, que pode ser
evolutiva, bem como o manejo das contingéncias ambientais, por parte
de pais e educadores, a fim de minimizar efeitos das tendéncias ou pa-
drdes biologicos e promover assim, a adaptacdo do individuo ao meio
(GIACHETT et al., 1997).

Desta forma, o presente estudo teve por objetivo caracterizar o de-
sempenho nos aspectos cognitivo, perceptivo-motor, comportamental
e lingiiistico de individuos com sinais clinicos indicativos de SM.

MATERIAL E METODOS
Participantes

A amostra foi composta por nove individuos com sinais clini-
cos de macrossomia atendidos no Ambulatdrio de Fonogenética do
HRAC-USP-Bauru e no SAG-UNESP-Botucatu, sendo dois do sexo
masculino e sete do sexo feminino, com idade variando entre seis
e 18 anos, cinco freqiientavam escola especial ou classe especial e
quatro estavam na escola regular.

Dados antropométricos com respectivos percentis foram obtidos
a partir da analise de prontuarios, evidenciaram que trés casos (n°
1, 2 e 8) embora ndo apresentassem ao nascimento macrossomia, no
desenvolvimento posterior evidenciaram a presenga desta, ou seja,
percentil acima de 95 ou 97 conforme critérios dos estudos da litera-
tura (MORRETI-FERREIRA, 1995; COHEN et al., 2002; SHUEY;
JAMISON, 1996).

Além da ocorréncia do excesso de crescimento e do atraso motor,
a amostra foi caracterizada pela presenca dos sinais clinicos: matu-
racdo Ossea acelerada, maos e pés grandes, macrocrania, dolicoce-
falia, frontal proeminente, hipertelorismo ocular, fissuras palpebrais
com inclinag¢do anti-mongléide e palato alto e ogival. Nenhum caso
apresentou alteragdes citogenéticas.



Instrumentos ABRAMIDES,
Dagma Venturini

Marques, et al.
Macrossomia

oA . e habilidades
a) Escala Wechesler de Inteligéncia para criancas e adultos, neuropsicolin-

com adaptagdo e padronizagdo brasileira (WECHESLER, 1991) giifsticas.

Foram utilizados os seguintes materiais:

constituida de duas escalas: Verbal, composta de cinco subtestes Salusvita, Bauru,
(Informagao, Compreensdo, Semelhangas, Aritmética e Nume- v. 27, n. 2, p. 147-
ros); Execuc¢do, com mais cinco subtestes (Completar Figuras, Ar- 166, 2008.

ranjo de Figuras, Armar objetos, Cubos e Cddigo). Os resultados
sao fornecidos na forma de QI.

b) Teste Guestaltico Visomotor de Bender (BENDER, 1938)
um teste de percepgao espacial e de coordenagdao neuromuscular
com o proposito de indicar o grau de maturidade perceptivo—mo-
tor para diferentes faixas etdrias e, que vem sendo utilizado em
baterias neuropsicologicas uma vez que a execugao satisfatoria do
mesmo depende da integridade de certas fungdes corticais (BEN-
DER, 1956; BENTON, 1959; PENFIELD, 1959). A analise dos re-
sultados foi realizada segundo a presenca (+) ou auséncia (-) de
alteragdes conforme critérios propostos por Clawson (1980) para
criancas acima de sete anos e por Santucci e Galifret-Granjon
(ZAZZ0, 1968), para criangas abaixo de sete anos.

¢) Protocolo de avaliagdo de alteracdes comportamentais ba-
seado nos critérios do DSM-IV (2000) para TDAH. Foi escolhido
por mostrar alta consisténcia interna, validade para discriminar
comportamento desatento e hiperativo e apresentar correlagdo sig-
nificante com outras escalas de atencao (GOMEZ et al., 1999). A
analise comportamental foi feita conforme presenca ou auséncia
das seguintes alteragdes: a) um padrao persistente de desatengao e/
ou hiperatividade, mais freqiiente e grave do que aquele observado
em individuos em nivel equivalente de desenvolvimento; b) alguns
sintomas presentes antes dos sete anos ou sua presencga por alguns
anos e outros nos ultimos seis meses; ¢) algum prejuizo deve estar
presente em pelo menos dois contextos; d) claras evidéncias de
interferéncia no funcionamento social, académico ou ocupacional
apropriado em termos evolutivos. Nas criangas menores, para as
quais o diagnostico de TDAH ¢ mais reservado, o caso 8 obteve o
diagnostico a partir da avaliagdo neuroldgica em nosso ambulato-
rio sendo indicado o uso de medicacao e, os casos 8 ¢ 9 foram ava-
liados pelo roteiro de investigacao da atengdo, de Toneloto (1994),
para criangas entre seis anos € seis meses a sete anos.
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Importante ressaltar que em criangas com deficiéncia mental,
o diagnostico de TDAH deve ser feito apenas se os sintomas de
desatencdo ou hiperatividade forem excessivos para a idade men-
tal da crianca. Da mesma forma, os sintomas nao devem ocorrer
exclusivamente durante o curso de Transtornos Invasivos do De-
senvolvimento, Psicoticos ou outro transtorno mental.

d) Avaliacao fonoaudioldgica, por meio de avaliagdo clinica
dos seguintes aspectos, habilidade comunicativa e linguagem oral
e escrita. A avaliacdo de linguagem foi precedida da avaliagao
audioldgica periférica (audiometria e imitanciometria) a fim de
detectar alteragdes auditivas.

A utilizagdo da Escala Wechsler de Inteligéncia juntamente com
o teste Gestaltico Visomotor de Bender subsidiam a investigagdo das
fungdes corticais superiores, ou seja, de distarbios de linguagem,
aritmética, praxias e memoria (KAJIARA, 1993) e foram instru-
mentos uteis na caracterizacao cognitiva de individuos com quadros
sindromicos (ABRAMIDES et al., 1995; MISQUIATTI et al., 1998;
ABRAMIDES, 2001) bem como para estabelecer a correlagdo entre
alteracOes cranianas e encefalicas e achados neuropsicologicos nes-
tes quadros (YACUBIAN-FERNANDES et al., 2001).

Procedimentos Estatisticos

Devido ao numero de individuos da amostra, optou-se pela ana-
lise estatistica descritiva dos resultados obtidos nas avaliagdes. A
integracao entre os achados da avaliagdo cognitiva, perceptivo-mo-
tora, comportamental com os achados fonoaudioldgicos, referentes
ao desempenho lingiiistico, possibilitou a analise do funcionamento
neuropsicologico dos individuos estudados.

Resultados

Os achados clinicos dos nove pacientes indicaram a compatibili-
dade com a SS.

A tabela 3 mostra a distribui¢ao dos resultados obtidos no WISC-
IIT ou WAIS nas escalas Verbal, Execucao, Total na forma de QI com
respectiva classificacdo e, no teste Bender quanto a presenga (+) ou
auséncia (-) de alteracdes.



Tabela 3 — Distribui¢do do desempenho geral dos nove individuos com SM no WISC- ABRAMIDES,

II/WALIS no teste Bender quanto a presenca (+) ou auséncia (-) de alteragdes Dagma Venturini
Caso Qv QIE QIT Classificacao Bender Marques, et al.
1 - 43 - DI severa + Macrossomia
2 - 49 - DI severa + e habilidades
3 61 49 51 QIV- DI leve neuropsicolin-
QIE - DI severa + gijl’sticas.
4 101 85 93 f(\QAg;IaD[ moderada _ Sa/USVita, BaUrU,
5 50 45 50  QIV-DI moderada v.27,n. 2, p.
QIE-DI severa + 7-26, 2008.
QIT- DI moderada
6 108 99 104 Média +
*7 - 68 - DI leve +
8 - 53 - DI moderada +
75 71 71 Limitrofe +

Legenda: QIV= quociente intelectual verbal; QIE= quociente intelectual de
execu¢do; QIT= quociente intelectual total; DI= deficiéncia intelectual; *7:
discrepancia intersubtestes.

A amostra obteve a seguinte classificagao: 02 individuos apresen-
taram nivel intelectual normal, 01 nivel limitrofe ¢ 06 com defici-
éncia intelectual sendo o melhor desempenho do caso 6 e o pior do
caso 2. Os casos 3, 5, 6 apresentaram melhor desempenho na escala
verbal que na execugdo sendo a maior variagdo entre QIV e QIE foi
encontrada no individuo 3. O desempenho viso-motor mostrou-se
alterado em oito individuos.

A tabela 4 ilustra o desempenho nos subtestes do WISC-I11 e WAIS.

Tabela 4 — Distribuigdo do desempenho geral dos nove individuos nos subtestes do

WISC-III/WAIS
Subtestes da Escala de Inteligéncia
Caso Escala Verbal Escala Execugéo
Inf  Sem Arit Voc Comp Digitos CF Cd AF Cubos AO OS
1 - - - - - - 2 0 0 0 3 /
2 - - - - - - 4 4 0 0 5 0
3 1 5 1 6 6 4 3 1 1 3 5 2
4 11 13 9 1 13 12 9 1 8 10 7 /
5 1 1 1 5 2 5 1 1 1 1 1 1
6 13 10 il il 12 9 10 1 8 1 9
7 - - - - - - 11 1 3 8 4 4
8 - - - - - - 4 3 4 4 0
9 7 8 5 7 3 3 6 6 5 6 6 5
Média 54 41 373 4,4 51 4,2

Legenda: Infiinformagdo; Sem: semelhancga; Arit: aritmética; Voc: vocabulario;
Comp: compreensao; CF:completar figuras; Cd: codigo; AF: arranjo de figuras;
AO: armar objetos; PS: procura de simbolos; /: ndo aplicavel a idade
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Dagma Venturini cinco casos nos quais foi aplicada a escala total, todos tiveram maior
Marques, et al. prejuizo do QIE; outros quatro apresentaram maior dificuldade na
Macrossomia escala verbal ndo tendo condi¢des tanto de compreensdo quanto de
e habilidades emissdo pela presenca de fala ininteligivel, ou mesmo a auséncia de
neuropsicolin- fala dificultando o julgamento do examinador.
glisticas. A fim de compararmos os nossos achados aos da literatura con-
Salusvita, Bauru, sultada, nos propusemos a verificar os estudos multicéntricos no que
v.27,n.2,p. se refere as habilidades intelectuais ¢ que serdo mostrados na tabela
7-26, 2008. 5. Escolhemos a SS para andlise devido ao maior nimero de estudos

sistematizados e publicados. O estudo de Cole ¢ Hughes (1994) nao
se encontra na mesma, uma vez que os autores nao especificaram
os procedimentos utilizados e os resultados individuais de seus 23
pacientes com SS que obtiveram QI entre 40 a 129 com média de
78. De qualquer forma, confirmaram a variabilidade de desempenho
nesta populagao.

Tabela 5 — Estudos multicéntricos quanto as habilidades intelectuais na SS

N Ql
Estudos dade/A Instrumentos <70 >70
(Idade/Anos) DMS DMM DML 7079 80-89 >90

Jaeken etal, 61(1-15) Nao 0 22 15 24
1972 especificado
Bloom et 10 (1-10) ISC, SB, 0 1 3 6
al., 1983 Cattell,

Leiter, Bayley
Varley e Crnic, 11 (5-13) WISC, SB, 2 0 5 2 2 0
1984 Bayley
Wit et al., 1985 20(2-22) ao 0 7 11 2 0 0

especificado
Bale et al., 1985 3 0 1 0 0 1
Rutter e Cole, 15 (5-14)  WPPSI,WISC 0 5 0 4 4 2
1991
Battaglia e 35 (5-21) WISC, WAIS 0 0 26 0 9 0
Ferrari, 1993
Finegan et al., 27 (5-16) WISC 6 21
1994
Tosi et al., 1995 5 (6-12) WISC, Leiter 0 1 1 0 3 0
Mauceri et 6 (2-12) WISC, 2 2 1 0
al.,2000 B-Lezine
Total 193 107 86

Presente 9 (6-18) WISC-III, 2 3 1 1 0 2

estudo WAIS

Legenda: WISC: Escala Wechsler de Inteligéncia para Criangas; WAIS: Escala
Wechsler de Inteligéncia para Adultos; SB: Teste de Inteligéncia Stanford-Binet;
BL: Escala Brunet-Lézine de comportamento. DMS: Deficiéncia Mental Severa;
DMM: Deficiéncia Mental Moderada; DML Deficiéncia Mental Leve.

Observamos que a totalidade dos estudos multicéntricos para esta
populacdo mostrou desempenho intelectual dentro dos padrdes nor-
mais em 44,55% dos casos e deficiéncia em 55,44% e o presente
estudo obteve, correspondentemente, 33,33% e 66,66%.



Os achados referentes a avaliagdo de comportamento encontram-
se na Tabela 6, com as respectivas pontuagodes, nos itens referentes
aos comportamentos de Desatencao, Hiperatividade e Impulsividade.
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Tabela 6 — Descri¢ao dos achados quanto a presenga de sintomas de desatencao e/ e habilidades
ou de hiperatividade-impulsividade por meio dos critérios do DSM-IV. neuropsicolin-
N° de sintomas observados gUIStlca'S.
Caso Desatencao ~ Hiperatividade — Impulsividade Diagnéstico Salusvita, Bauru,

1 5 3 1 TDAH-TD V. 27,n.2,p.

2 6 3 2 TDAH-TD 7-26, 2008.

3 8 5 3 TDAH-TC

4 0 0 0 Sem alteragoes

5 7 0 1 TDAH-TD

6 2 1 0 Desatencao

7 3 0 0 Desatencao

8 3 5 3 TDAH-TC

9 6 2 0 TDAH-TD

Legenda: TDAH-TD Transtorno de Déficit de Atencdo/Hiperatividade, tipo
combinado; TDAH-TD Transtorno de Déficit de Atencao/Hiperatividade, tipo
predominantemente desatento.

A tabele 6 mostra que seis individuos apresentaram manifesta-
¢oes compativeis com TDAH, sendo quatro casos do tipo predomi-
nantemente desatento e dois do tipo combinado. Outras alteragoes de
comportamento referidas pelos pais com maior freqiiéncia foram ansie-

dade e agressividade.

Os achados comportamentais na SS, da literatura compilada en-
contram-se na tabela 7.

Tabela 7 — Estudos multicéntricos quanto aos aspectos comportamentais na SS

N Alteragdes Comportamento
Estudos (Idade/Anos) Instrumentos N ° de casos com Desatengao e
Hiperatividade (DH) + Outras
Varley e Crnic, 1984 11(5-13) ARCBP 9 DH + enurese, labilidade humor
dificuldade funcionamento social
achados autisticos isolados
Morrow, 1990 1 Nao especificado 1 quadro autistico
Rutter e Cole, 1991 15 (5-14) A2 Questionaire 12 TDADH + alimentagdo, sono,
isolamento social, achados autisticos
isolados
Battaglia e Ferrari, 35 (5-21) Escala Nihira 9: 6 distdrbio relacional
1993 Rorschach, Diiss 3 psicose precoce
Finegan et al., 1994 27 (5-16) Nao referido 10 TDADH +irritabilidade e
estereotipia achados autisticos isolados
Tosi,Maestro e 5(6-12) Registro em video 3 distdrbio leve (imaturidade, neurose
Marchesi, 1995 relagao pais-filho  depressiva);2moderado(estrutura
desarmonica, personalidade bordeline)
Mauceri et al., 2000 6 (2-12) Nao especificado 3: agressividade (1 com piromania)
Sarimski, 2003 27(6-15) HKI,CBQS,NCBRF  27: ansiedade, problemas contato social,
com apenas 5 casos hiperatividade
Total de casos 127 36 TDAH/DH
Presente estudo 9 6 TDAH
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A andlise dos estudos multicéntricos revelou altera¢des quanto ao
comportamento de ateng@o e/ou hirperatividade e, outras alteragdes,
principalmente, ansiedade e problemas de contato social.

A tabela 8 mostra os resultados da avaliacdo fonoaudioldgica e
respectivo diagnostico para as manifestagcdes encontradas.

Tabela 8 — Resultados dos achados da avaliagdo fonoaudioldgica nos individuos
com SM.

Caso Audigdo Diagndstico Fonoaudiolégico
01 Normal Distarbio de Linguagem
02 Normal Distarbio de Linguagem
03 Perda neurosensorial unilateral leve Distarbio de Aprendizagem
04 Normal Normal
05 Normal Distarbio de Aprendizagem
06 Normal Normal
07 Distdrbio de Aprendizagem

Normal Desvio Fonolégico
Apraxia de fala
Hiperlexia
08 Normal Distarbio de Linguagem
09 Normal Distdrbio de Linguagem

O resultado da avaliagdo e diagnostico fonoaudioldégico mostrou
que o distarbio de linguagem ou de aprendizagem em sete indivi-
duos. Um dos individuos avaliados (caso 6) ndo apresentava altera-
¢oes relacionadas a linguagem oral e escrita, no entanto, apresentou
alteracdes no processamento das informacdes auditivas e visuais,
ou seja, NoS pProcessos perceptivos, mas sem caracterizar quadro de
distarbio fonoaudiolégico especifico. Os achados evidenciaram o
predominio do recurso oral em cinco casos (3, 4, 5, 6 € 9), recurso
gestual em trés (casos 1, 2 e 8) e o caso 7 alternou os dois recursos
comunicativos com diagnostico de distirbio de linguagem associado
a apraxia de fala e hiperlexia.

A integracdo dos achados revelou que, em relacao a linguagem
oral, 78% dos individuos avaliados apresentaram desempenho nao
compativel com a idade quanto aos aspectos sintaticos, semanticos e
pragmaticos da linguagem assim como o fonologico em 67%.

Discussao

Nosso estudo evidenciou atraso nos marcos iniciais do desen-
volvimento motor, deficiéncia intelectual e distirbio de linguagem/
aprendizagem em mais de 2/3 da amostra, compativeis com a maioria
dos achados da literatura (JAEKEN et al., 1972; VARLEY; CRNIC,



1984; WIT et al., 1985; MOURIDSEN; HANSEN, 2002; BATTAGLIA;
FERRARI, 1993). Uma das grandes dificuldades na determinacdo da
ocorréncia destes disturbios nas sindromes macrossomicas se deve as
diferengas metodologicas e casuisticas reduzidas ou relato de caso.

A coexisténcia de padrdes desiguais de habilidades cognitivas e
de linguagem podde ser analisada nos casos 4 e 6, uma vez que ten-
do manifestado as alteragdes de linguagem receberam intervengdes
precocemente. O mesmo se aplica ao caso 9 com disturbio de lin-
guagem e nivel intelectual limitrofe, que apresenta maior prejuizo
das habilidades de natureza verbal-auditiva envolvidas no raciocinio
aritmético, na memoria de trabalho e na compreensado. A discrepan-
cia intersubtestes no caso 7 sendo seu resultado final considerado
com reservas se considerarmos que foi uma das criangas com maior
numero de alteracoes incluindo contato social.

A relacgdo entre QI e linguagem ¢ extremamente importante sen-
do que, na ocorréncia de deficiéncia intelectual € previsivel a ocor-
réncia do distarbio de linguagem. Entretanto, este estudo apontou
que mesmo na presenca de normalidade no desempenho cognitivo
alteragdes de linguagem podem ser encontradas (caso 9; casos 4 e
6 com historia pregressa de distirbio de linguagem e intervengao
fonoaudiologica precoce). Podemos concluir que as alteragdes de lin-
guagem estiveram presentes no decorrer da vida destes individuos, e
relacionadas ndo somente ao desempenho cognitivo, mas processos
perceptivos e atencionais como foram evidenciados.

A constatacao de TDAH, em 2/3 da amostra, corrobora os acha-
dos da literatura (VARLEY; CRNIC, 1984; RUTTER; COLE, 1991). No
entanto, Sarimski (2003) apontou justamente o contrario, ou seja,
freqliéncia menor de TDAH, em torno de 18%, no grupo composto
por individuos com SS e deficiéncia intelectual quando comparado ao
grupo controle formado por individuos ndo sindromicos com defici-
éncia intelectual. Os sintomas de desaten¢ao sdo comuns entre crian-
cas com baixo QI colocadas em contextos escolares, em desacordo
com sua capacidade intelectual sendo que, o diagnostico adicional de
TDAH pode ser feito apenas se os sintomas forem excessivos para a
idade mental, e este foi um critério considerado em nosso estudo.

Importante salientar o papel das avaliagdes clinicas por equipe
multidisciplinar na caracterizagdo do acometimento neuropsicologi-
co difuso, na maioria dos casos, englobando processos atencionais,
linguagem (aspectos sintaticos, semanticos, fonologicos e pragma-
ticos), memoria visual e auditiva, praxia viso-construtiva bem como
acentuado comprometimento da habilidade visual (gnosia e praxia
visual) referente a capacidade de compreender o significado das si-
tuacdes apresentadas de forma ndo verbal. A alteragcdo da coorde-
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nacdo motora fina em oito dos casos a despeito do nivel cognitivo
evidencia a persisténcia desta alteragdo como sinal de comprometi-
mento neurologico.

Os individuos do presente estudo apresentaram sinais sugestivos
de SS e manifestagdes englobando alteragdes cognitiva, perceptivo-
motora, lingliisticas e de comportamento compativeis com os acha-
dos da literatura. Entretanto, o espectro da SS ndo esta totalmente
definido e o estabelecimento do diagnostico desta condig¢do s ocorre
pela associacdo dos sinais e sintomas clinicos e neuroimagem, con-
firmados pela analise molecular.

A avaliagdo por estudos moleculares ¢ necessaria para entender
o perfil das diferentes mutacdes ou delecdes dentro das manifesta-
¢oes clinicas e s6 entdo serem estabelecidas as correlagdes fendtipo-
funcdo com maior precisdo. A evolucao do conhecimento da biologia
molecular associada aos exames de imagem tem propiciado grande
avanco na compreensao das sindromes de etiologia pouco definidas
(SOTO-ARES et al., 2003).

Da mesma forma que a caracterizagdo das alteracdes especifi-
cas do processamento de informagdes pode ter papel importante na
orientacdo da investigacao genética molecular (BISHOP, 2002). Sen-
do assim, concluimos que, a avaliagdo clinica nos permite delinear a
intervengdo para as fungdes mais acometidas o mais precocemente
possivel bem como estudos pontuais e longitudinais para o entendi-
mento das macrossomias.
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